Despre

ADH1

Ce este ADH1?

ADHZ1, sau hipocalcemia autozomal Persoanele cu ADH1*:
dominanta tip 1, este o forma de
hipoparatiroidism. Este o afectiune ereditara,
care dureaza intreaga viata; este prezenta la
copii si adulti; si este rara, afectand
aproximativ 1 din 25.000 de persoane.t

* Vor avea, de obicei, concentratii scazute de
calciu in sange, cunoscute sub numele de
hipocalcemie

* Au valori scazute ale unui hormon numit
hormon paratiroidian, care ajuta la controlarea
cantitatii de calciu din sange

* Pot avea niveluri ridicate de calciu in uring,
lucru cunoscut si sub denumirea de
hipercalciurie, care poate duce la acumularea
de calciu in rinichi sau la formarea de pietre la
rinichi

Ce este o afectiune ereditara?

O afectiune ereditara apare atunci cand o
caracteristica sau o trasatura este transmisa
de la o generatie la alta, de exemplu, de la un
parinte la un copil.>*

* Pot avea, de asemenea, o cantitate eronata de
alte minerale importante din organismul lor,
cum ar fi prea mult fosfat sau prea putin
magneziu

Care sunt celelalte nume pentru
ADH1?

* Hipocalcemie autozomal dominanta (autosomal
dominant hypocalcemia, ADH)*5

* Hipoparatiroidism autozomal dominant*
* Hipocalcemie hipercalciurica familiala*
* Hipocalcemie familiala*

* Hipoparatiroidism izolat familial®

* Hipoparatiroidism idiopatic®

Ce cauzeaza ADH1?

ADH1 este cauzata de o modificare anormala a genei receptor de calciu (Calcium-Sensing Receptor, CASR).
Proteinele produse de aceasta gena functioneaza in mod normal impreuna pentru a detecta si a controla
cantitatea de calciu din sange. La pacientii cu ADH1, proteinele produse de gena CASR anormala sunt mai
sensibile la calciu si nu functioneaza la fel de bine pentru a controla nivelurile de calciu, chiar si atunci cand
nivelurile din sdnge sunt scazute.* Exista alte gene anormale care pot cauza forme de hipoparatiroidism
similare ADH1, dar modificarile genei CASR sunt unele dintre cele mai frecvente.’

Cum este implicat CASR in controlul nivelurilor de calciu?
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Cine mosteneste sau transmite ADH1?

ADH1 este ereditar, sau transmis de la o
generatie la alta, intr-un model autozomal
dominant.*¢intr-un model ereditar autozomal
dominant, o copie a genei CASR cu o modificare
anormala este suficienta pentru a cauza
afectiunea.* In majoritatea cazurilor, o persoana
cu ADH1 primeste gena CASR anormala de la un
parinte cu ADH1.* Fiecare copil al unei persoane
cu ADH1 are o sansa de 50% de a mosteni gena
anormala pentru ADH1.2

* Unele persoane nu mostenesc ADH1. in
schimb, ADH1 poate fi cauzata de o modificare
spontana a genei CASR. Astfel, oamenii pot
dezvolta ADH1 fara antecedente de afectiune
in familia lor*

* Daca o persoana este diagnosticata cu ADH1,
parintii sai trebuie, de asemenea, testati
pentru gena CASR anormala®
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Care sunt simptomele ADH1?

Simptomele ADH1 pot fi diferite de la o persoana la alta si pot afecta in mod diferit copiii si adultii.
Simptomele pot aparea la orice varsta si se pot modifica in timp.®® Unul dintre cele mai frecvente
simptome ale ADH1 este contractarea puternica si subita a muschilor, cunoscuta sub denumirea de
spasme musculare, la nivelul mainilor si al picioarelor.*¢ Senzatiile de crampe musculare; intepaturile
sau furnicaturile, cunoscute sub denumirea de parestezie; sau spasmele nervilor si ale muschilor din
diferite parti ale corpului sunt, de asemenea, frecvente.*® Persoanele cu ADH1 grava pot dezvolta perioade
scurte de miscari necontrolate, cunoscute sub numele de convulsii, de obicei in perioada de varsta
frageda sau in copilarie.*®

Cele mai frecvente simptome ale ADH1

Simptome scurte sau bruste de ADH1%%1°:

» Simptome care afecteaza creierul si muschii
- Convulsii
- Spasme musculare intermitente, cunoscute

Consecinte potentiale pe termen lung ale ADH146:9:10;
* Afectarea rinichilor

- Pietre la rinichi

- Prea mult calciu la nivelul rinichilor

sub numele de tetanie
- Parestezie

- Rinichi afectati, care nu pot filtra in mod adecvat
sangele, cunoscut sub denumirea de boala renala

- Crampe/spasme musculare cronica

- Durere la nivelul oaselor sau la nivelul
zonelor in care se conecteaza oasele,
cunoscute sub numele de articulatii

- Senzatie de extenuare generala, cunoscuta

sub numele de oboseala
* Simptome care afecteaza gandurile unei

persoane

- Teama sau ingrijorare, cunoscuta sub
numele de anxietate

- Probleme de gandire, memorie sau
concentrare, cunoscute sub numele de ceata
cerebrala

* Afecteaza alte parti ale corpului

- O acumulare de calciu pe regiunile importante ale
creierului

- Rupturi osoase, cunoscute sub denumirea de
fracturi osoase

- Sentimentul de tristete sau deznadejde si interesul
scazut fata de activitati, cunoscute sub numele de
depresie

- Bataile inimii sunt prea rapide sau prea lente,
cunoscute sub numele de aritmie

Daca credeti ca dumneavoastra sau copilul dumneavoastra ati putea avea ADH1, discutati cu
medicul dumneavoastra despre testarea genetica.’
Detectarea timpurie este importanta pentru tratarea semnelor cauzate de ADH1.

Care este scopul cercetarii clinice?

Studiile clinice sau studiile de cercetare medicala analizeaza noi modalitati de prevenire, de detectare sau
de tratare a afectiunilor. Tratamentele pot insemna medicamente noi sau combinatii noi de medicamente
sau moduri noi de a utiliza tratamentele existente. Scopul studiilor clinice este de a stabili daca un nou
medicament sau tratament este sigur si functioneaza bine.™° In prezent, exista studii clinice in curs de
desfasurare pentru pacientii cu ADH1.
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Aceste informatii au exclusiv scop educational si nu au scopul de a furniza sfaturi medicale.

Va rugam sa discutati cu medicul dumneavoastra daca aveti intrebari despre starea dumneavoastra
de sanatate, detectarea ADH1 sau orice tratamente.
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